Sindrome de McLeod asociado a enfermedad
granulomatosa cronica en paciente pediatrico.
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Introduccion:

La enfermedad granulomatosa cronica es una
iInmunodeficiencia monogéenica por alteraciones en CYBB,
la mayor parte de las cuales son cambios puntuales,
aunque tambien se ha reportado un pequeno numero de
pacientes con sindrome de delecion contiguo, que puede
afectar un numero variable de genes. Aqui se describe un
paciente con una delecion de alrededor de 1.8 Mbp.

Presentacion del caso:

Paciente masculino de 8 anos con antecedente de BCGitis
a los dos meses de nacimiento, asociada a vacunacion, y
con neumonias de repeticion. Se encuentra aspergilosis
pulmonar invasiva, y se inicia tratamiento con antifimicos y
antifungicos, con evolucion adecuada. Se realizo NBT sin
respuesta adecuada. Se realiza secuenciacion del exoma,
hallandose una delecion en el cromosoma X con pérdida de
alrededor de 30 genes, incluyendo CYBB y XK, lo que
corresponde a enfermedad granulomatosa cronica con
sindrome de MclLeod, aunque los sintomas neurologicos de
este ultimo sindrome aparecen a partir de la tercera decada
de vida. El extremo 5 de la ruptura no pudo determinarse
con precision, pero involucra la péerdida parcial de CFAP47,
gen asociado con azoospermia. ElI conjunto de genes
afectados por esta delecion difiere del pequeno numero de
casos reportados. ElI paciente ha continuado con
neumonias de repeticion, abscesos perianales y adenitis.
Actualmente tiene manejo profilactico con antibidticos vy
antifungicos, y esta en espera de recibir trasplante de
células hematopoyeticas progenitoras.

Discusion:

El diagnostico molecular en este paciente permitio
identificar el riesgo a transfusiones, y asegurar una
adecuada vigilancia neurologica posterior a la segunda
decada de vida ya que el sindrome de MclLeod se
caracteriza por la ausencia de antigeno Kx en eritrocitos,
manifestandose como anemia hemolitica posterior a la
transfusion de globulos rojos, y deterioro neurologico con
sintomas similares a la enfermedad de Huntington.

CD3+ PORCENTAJE 50 %
CD3+ ABSOLUTO 2347 cellul
CD3+ CD8+ PORCENTAJE 58.6%
CD3+ CD8+ ABSOLUTO 1367 cel/ul
CD3+ CD4+ PORCENTAJE 27.5 %
CD3+ CD4+ ABSOLUTO 645 cel/ul
CD3+ CD4+ CD8+ 1%
PORCENTAJE
CD3+ CD4+ CD8+ ABSOLUTO 23 cellul
CD16+ CD56+ PORCENTAJE 14.3 %
CD16+ CD56+ ABSOLUTO 479 cel/ul
CD19 + PORCENTAJE 14.8 %
CD19 + ABSOLUTO 496 cel/ul
CD45 ABSOLUTO 3350 cel/ul
REL CD4:CD8 4/8 0.5

Tabla 1

Biometria hematica

Hemoglobina 13.3 g/dl
Hematocrito 38.9 %

VCM 79 fl

HCM 21.7 pg
Leucocitos 12.20 10 3/ pyL
Linfocitos 3.29 10 3/ uL
Neutrofilos 7.56 10 3/ pL
Monocitos 0.85 10 3/ pL
Eosindfilos 0.37 10 3/ uL
Basdfilos 0.12 10 3/ pL
Plaquetas 447.0 10 3/ pL

Tabla 2

Inmunoglobulinas
séricas
IgA 134 mg/dl
IgE <17.1 mg/dl
IgV 150 mg/dl
IgG 9087 mg/dl

Tabla 3

Tabla 1: Citometria de flujo al ingreso. .

Tabla 2: Biometria hematica al ingreso.
Tabla 3: Inmunoglobulinas séricas al ingreso.




